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Contribution de l’immunohématologie à
l’édification de l’anthropologie biologique
Le polymorphisme génétique représente toute différence
entre deux individus ou groupes d’individus qui peut être
observée dans la séquence d’ADN ou le produit des gènes.
Au niveau de l’ADN, chaque différence au sein d’un
même locus définit un allèle, dont la répartition d’une
population à l’autre peut varier significativement. La
discipline qui vise à comprendre la distribution des allèles
entre les populations humaines est l’anthropologie biolo-
gique. L’ob jectif de l’anthropologie b iologique est de
comprendre le pourquoi et le comment de la diversité
génétique et culturelle de l’homme, des origines à nos
jours. 
L’une des approches est de se pencher sur les populations
contemporaines car nos gènes sont de véritables archives
du passé. L’enjeu principal devient donc de distinguer,
dans la répartition géographique actuelle des gènes, des
régions non codantes, des antigènes érythrocytaires ou
autres polymorphismes génétiques, lesquels sont le reflet
de milliers d’années de migrations, contacts ou hasard
(dérive génétique) et reflètent des milliers d’années d’in-
teraction avec l’environnement naturel et culturel. 
La médecine, notamment transfusionnelle, a fortement
contrib ué à l’étude de la diversité génétique humaine
telle qu’elle est pratiquée aujourd’hui. En effet, les
premiers anthropologues étaient médecins de formation.
Leurs missions avaient pour ob jectifs de cerner les
grandes fonctions (respiration, circulation, thermorégu-
lation, coagulation), les réponses métab oliques et les
problèmes transfusionnels dans les régions critiques de
la frange subtropicale, comme les zones impaludées, ou
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de haute altitude pour mettre en place des systèmes avan-
cés de soins et de transfusion et ainsi répondre aux
b esoins locaux des chirurgiens, des urgentistes et des
hématologues [1]. La contribution de la médecine à l’an-
thropologie b iologique est triple. Tout d’abord, c’est au
détour de la discipline des praticiens, du terrain et des
contacts avec les populations que sont révélés la diversité
biologique de l’homme et les gradients qui la composent,
progressivement mieux décrits [2]. La répartition des
caractères sanguins sous contrôle génétique amenait alors
à constater l’inanité du concept de race, inanité renforcée
par la découverte continue de nouveaux systèmes de
groupes sanguins, des méthodes d’exploration molécu-
laire et statistique. La diversité décrite, sur le glob ule
rouge et autour, devient telle que chaque individu est
unique et constitue ce que C. Salmon qualifie de solitude
biologique. Ensuite, la pratique de terrain a permis de
constituer des collections de culots, sérums et autres
hématies glycérolisées aujourd’hui précieusement conser-
vées dans les congélateurs de nombreuses structures de
recherche. Ces b iothèques représentent de véritab les
archives b iologiques de l’humanité, parfois prélevées
parmi des populations aujourd’hui disparues. Enfin,
l’étude des gradients de la diversité génétique humaine
a permis de proposer des modèles de peuplement de
l’homme anatomiquement moderne et de son adaptation
dans les différents habitats [3].
Biologie, culture 
et conquête des niches écologiques
Les tropiques : une mosaïque de milieux, 
de contraintes et de gènes
Parmi les sociétés humaines, celles des régions tropicales
ont souvent été la cib le ou l’exemple des sciences médi-
cales, biologiques et humaines pour trois raisons : ethno-
graphique d’abord, car les sociétés humaines tropicales
ont su maintenir un mode de vie traditionnel ancré, dont
les structures sociales ainsi que la diversité des stratégies
de survie ont permis de retracer les étapes de l’évolution
économique des sociétés humaines, des groupes les plus
simples de chasseurs-cueilleurs aux sociétés agricoles les
plus complexes [4]. Biologique ensuite, car c’est dans la
frange intertropicale, africaine avant tout, qu’est observée
la plus grande diversité génétique humaine, dans laquelle
les populations avec la plus faib le stature moyenne
(Pygmées) vivent à proximité des populations les plus
grandes (Dinka, Sud Soudan), mais aussi où est concentré
le plus grand nombre d’allèles et variants antigéniques.
Environnementale enfin, car les caractéristiques clima-
tiques, l’environnement pathogène et leurs conséquences
sur les modes de vie sont des objets d’étude d’un extrême
intérêt, y compris pour les populations cib les de l’étude
(restitution des résultats et formation des chercheurs
locaux) [5]. C’est en tout cas ce qui renforce les intérêts
anthropologique, médical et transfusionnel des sociétés
des régions d’altitude ou d’endémie palustre. 
Cette diversité n’est pas étrangère à celle des environne-
ments conquis par l’homme moderne depuis le Out of
Africa. En effet, à l’exception de quelques commensaux,
l’homme est probablement la seule espèce à avoir su s’éta-
b lir durab lement dans les niches écologiques les plus
variées. Dans les régions tropicales, certaines populations
se sont étab lies sur les bandes littorales, domaine de la
mangrove et autres formations herbacées marécageuses
voire amphibies, riches en poissons et en oiseaux (elles
sont aussi très riches en moustiques agressifs), qui peuvent
apparaître hostiles mais abritent en réalité un peuplement
humain important. La grande forêt ombrophile tropicale,
qui moutonne à l’infini dans une uniformité apparente,
masque en réalité une extrême diversité d’écosystèmes et
des milliers d’espèces végétales parmi lesquelles des
centaines d’espèces arborées, dont la répartition est loin
d’être uniforme est conditionnée par les caractéristiques
des sols, l’exposition et la pluviosité. La nature des espèces
rencontrées sur une parcelle va constituer pour les popu-
lations un précieux indicateur pour l’étab lissement de
l’habitat. Notamment, les ressources végétales représen-
tent directement (b ois de construction, éléments de
couverture, canots, pagaies, armes, fruits, sèves, pharma-
copée, parures) ou indirectement (abri et nourriture pour
le gibier, larves des insectes xylophages, chenilles de satur-
nidés, par exemple) le support même de la vie des popu-
lations humaines [6].
Les tropiques, riches, providentiels, demeurent un milieu
contraignant pour l’humain qui les connaît, mortel pour
l’ignorant. Ils sont caractérisés par la coexistence, à une
même latitude et sur un même continent, de climats
contrastés, où les végétations xérophiles, épineuses ou
b roussailleuses jouxtent les forêts les plus luxuriantes,
laissant place aux savanes ouvertes avant de s’élever vers
les plateaux et les vallées rocailleuses, froides et hypo-
bares : désert de l’Atacama et forêt amazonienne, forêt
du Congo et savanes du Kenya ou désert de Simpson et
péninsule du Queensland en Australie. C’est ainsi que
de grandes aires montagneuses peuvent, en quelques kilo-
mètres, laisser place à un environnement qui en tout
point (température, aridité, pluviosité, peuplement
humain, pathocénoses, etc.) peut s’opposer. En Bolivie,
par exemple, il suffit de 40 km pour passer d’une altitude
de 800 à 4  800  m. Ce contraste presque caricatural est
évidemment lié à des problèmes orographiques. 
Les conséquences de cet état de fait ne sont pas minces
car, si on assiste à une répartition des biotopes, des biocé-
noses, des pathocénoses, en foyers très bien délimités [7],
on peut penser de même pour certains polymorphismes
génétiques humains. 
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S’affranchir des contraintes par la culture
Cette diversité de milieux a abrité des groupes humains
florissants, des cultures très diverses mais dans lesquelles
on peut retrouver des éléments communs issus de ces
contraintes. L’homme moderne est le seul être vivant
doué d’un niveau suffisant de conscience individuelle
pour connaître les problèmes écologiques qui se posent
à lui et les résoudre volontairement. Ainsi, malgré la
diversité des b iotopes et des b iocénoses, l’établissement
de l’homme des tropiques aux pôles implique une
connaissance approfondie des ressources, notamment
végétales car certaines espèces sont extrêmement toxiques
et ne peuvent avoir été maîtrisées qu’à partir de tech-
niques élaborées de chasse et de pêche (par exemple, la
pêche à la nivrée). Il en est de même pour les pratiques
agricoles, vestimentaires et la confection de l’habitat. Les
Inuits ont un mode de vie qui favorise la lutte contre le
froid, tout comme les Touaregs ont adopté des coutumes
qui permettent une meilleure thermorégulation. Enfin,
ce sont plus de 20  % du Bassin amazonien qui ont été
bêchés en vergers et jardins, témoins d’une occupation
dense et prolongée [8]. La forêt dense, en revanche, n’a
jamais permis l’éclosion de grandes sociétés comparables
aux nations rencontrées dans les zones plus ouvertes, de
basse et haute terre d’Afrique, de l’Indus ou d’Asie du
Sud-Est. Même si les Mayas ont vu se multiplier leurs
cités-états en zones forestières, la forêt du Petén n’est en
rien comparab le à la Hylea amazonienne ou centrafri-
caine [9].
On a souvent insisté sur la valeur adaptative des cultures
car il semble que cette adaptation culturelle ait fait dimi-
nuer la pression sélective. Cette adaptation culturelle
intéresse presque toutes les grandes fonctions physiolo-
giques comme la thermorégulation. Toutefois, le seul
paramètre qui nous échappe est sans doute l’hypobarie
et sa conséquence, l’hypoxie. La raréfaction de l’oxygène
en altitude est le seul facteur d’environnement que l’on
ne puisse volontairement contrôler, au moins à l’échelle
d’une population. Les hommes et femmes vivant en haute
altitude sont ceux qui peuvent montrer les phénomènes
d’adaptation les plus nets. C’est en tout cas ce que nous
enseigne l’étude de l’arsenal enzymatique des populations
d’altitude [10]. 
Action de la sélection naturelle
Comment se maintiennent ou s’éliminent les gènes ?
Ainsi, et notamment grâce à son industrie, Homo sapiens
a pu s’acclimater à presque tous les milieux de la terre
émergée. Il est donc en permanente interaction avec
nombre de facteurs qui constituent ces environnements.
Mais démontrer l’impact d’un environnement défini sur
un caractère est très complexe, car nous ne maîtrisons
jamais l’ensemble des paramètres environnementaux ni
leur évolution au cours du temps, et donc ne pouvons
pas mesurer leur impact réel sur le long terme. De la
même manière, prédire une réponse phénotypique est
improb ab le compte tenu de l’implication possib le de
plusieurs gènes, de l’intensité de leur expression et des
nombreux facteurs épigénétiques. La réponse biologique
adaptative de l’homme à l’hypoxie illustre cette situation.
En effet, si les populations andines et tibétaines ont pour
point commun de vivre en permanence en altitude, la
réponse hématologique à l’hypoxie (2-3 DPG, courbe de
dissociation de l’oxyhémoglobine, numération globulaire,
etc.) et les causes moléculaires (dans le gène EGLN1 par
exemple) ne sont pas les mêmes [10-12]. 
Dans un milieu donné, la capacité pour un sujet d’attein-
dre l’âge de la reproduction et de transmettre son patri-
moine dépend de son aptitude à traverser avec succès le
filtre de la sélection naturelle. Le filtre de la sélection
naturelle est en réalité composé de quatre tamis. Le
premier – la sélection sexuelle – va déterminer la rencon-
tre des partenaires et peut être sous forte influence cultu-
relle et sociale. Les règles de société, la langue, le choix
du conjoint ou les pratiques alimentaires sont autant de
facteurs qui orienteront la rencontre des individus et
donc canaliseront la transmission de certains allèles aux
dépens des autres [13]. S’ensuit une sélection du gamète
puis de la viabilité du zygote. Enfin, c’est de la sélection
de fécondité dont va dépendre la survie de la descendance
jusqu’à la puberté d’où elle s’efforcera de choisir un parte-
naire. 
L’aptitude du phénotype dans un environnement naturel
donné peut se décomposer en deux éléments, la valeur
sélective « W » du génotype et le coefficient de sélection
« s ». La valeur sélective d’un génotype représente la
probabilité de transmission de ses gènes par rapport aux
autres génotypes. Les valeurs de W sont comprises entre
0  (létalité avant l’âge de la reproduction) et 1  (valeur
sélective maximale par absence d’action de la sélection).
Le coefficient de sélection « s » mesure l’action de la
sélection. Une valeur de 0  correspond à l’absence totale
de l’action de la sélection, 1  à une action maximale, soit
une létalité avant l’âge de la reproduction. Soit [AA] un
génotype composé des allèles A, alors les chances W de
transmission des gènes de [AA] sont données par la rela-
tion : W [AA] = 1-s. 
Dans une population, si [AA], [AS] et [SS] sont trois
génotypes possib les définis à partir des allèles A et S de
fréquence pA et pS, alors et en l’ab sence d’une quel-
conque intervention de l’environnement au moment de
la rencontre des allèles (fécondation), les proportions
respectives de [AA], [AS] et [SS] sont pA2, 2pApS et pS2,
selon les conditions d’équilibre d’Hardy-Weinberg. Mis
dans un environnement oppressant, chacun des individus
représentés par ces génotypes pourra ne pas avoir les
mêmes chances W de transmettre son patrimoine géné-
tique, l’environnement n’exerçant pas la même pression
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en fonction du phénotype. Chacun se voit affronter une
sélection différente, représentée par son coefficient « s »,
« u » et « t », alors les chances de transmission sont :
W [AA] = 1-s, W [AS] = 1-u et W [SS] = 1-t. À l’âge
adulte et dans un environnement sélectif, les proportions
de [AA], [AS] et [SS] se voient donc attribuées un coef-
ficient « chance de transmission » : pA2.W[AA], 2p
ApS.W[AS] et pS2.W[SS]. 
L’intervention de l’environnement, matérialisé ici par
les chances « W » de transmission, permet d’expliquer
pourquoi, dans certains cas, les proportions ob servées
diffèrent de celles attendues dans une population natu-
relle et à l’équilibre. Soit deux allèles A et a, nous pouvons
ainsi modéliser les différentes situations suivantes :
– avantage de l’homozygote A : il s’agit d’une sélection
directionnelle fixant un allèle et éliminant l’autre. Alors
WAA > WAa > Waa : A tend vers la fixation et a vers
l’extinction. Les changements au fil des générations
seront d’autant plus rapides que les fréquences A et a
sont proches de 0,5  ;
– avantage du dominant : WAA = WAa > Waa. On
assiste à une croissance rapide de la fréquence de A au
travers des générations puis à un ralentissement dès
que A devient très fréquent ;
– avantage en faveur du récessif : WAA = WAa < Waa.
Les changements de fréquence de a sont d’abord lents,
puis très rapides ;
– désavantage de l’hétérozygote : WAA > WAa < Waa.
La population tend à fixer soit l’un des deux allèles, soit
les deux. Il s’agit d’une sélection modulante ; 
– avantage de l’hétérozygote : WAA = 1-s < WAa = 1  >
Waa = 1-t,  situation pendant laquelle les homozygotes
A et a sont éliminés, mais qui maintient chacun des
deux allèles et donc le polymorphisme génétique. Cette
conséquence de sélection naturelle tout à fait unique
est nommée sélection balancée. C’est notamment elle
qui maintient le polymorphisme de certaines atteintes
du glob ule rouge (GR) a priori délétères comme la
drépanocytose, mais qui se retrouve avantageuse en
milieu agressif pour l’érythrocyte.
Au fil des générations, on assiste donc à un « tri » des
phénotypes (et donc des génotypes), qui aboutit à la sélec-
tion de certains sujets et qui peut comporter l’élimination
des autres. De la même manière, on assiste à un change-
ment au cours du temps des fréquences alléliques des gènes
impliqués dans le développement et la régulation d’un
attribut phénotypique soumis à la sélection naturelle. 
Paludisme et globule rouge : 
une course-poursuite à l’armement
Parmi les nomb reux facteurs environnementaux de la
sélection naturelle, ce sont certainement les maladies
parasitaires et infectieuses qui sont les plus agressives
étant donné la létalité plus importante avant l’âge de la
reproduction qu’elles entraînent. Dans de nombreux cas,
nous connaissons suffisamment la fonction pour suppo-
ser quelques mécanismes d’interaction entre un parasite,
virus ou une bactérie et le terrain offert, c’est-à-dire le
phénotype de l’hôte [14]. Mais le paludisme, avec ses
différentes espèces de protozoaires, est le modèle d’une
infection parasitaire impactant le maintien ou non d’un
phénotype car il décide rapidement de la survie du phéno-
type et donc sa probabilité d’atteindre l’âge de la repro-
duction, particulièrement dans les zones endémiques à
l’espèce Plasmodium falciparum. Face à l’agression de
certains parasites, l’homme n’a pas découvert – du moins
avant la mise en place récente de la prophylaxie – de
moyens culturels de lutter contre, comme il l’a réalisé
pour des climats froids ou tropicaux. En conséquence,
l’organisme humain, seul, doit faire appel à des méca-
nismes naturels de lutte contre cette agression extérieure.
L’adaptation de l’érythrocyte humain au paludisme pour-
rait se résumer à empêcher la pénétration des mérozoïtes
et la multiplication en son sein, par deux barrières mises
en place au fil des générations par l’action de la sélection
naturelle : une première barrière dont l’objectif est de «
polir le velcro » que représentent certains antigènes pour
rendre la surface du GR moins adhésive et une deuxième
barrière qui consiste à rendre le contenu du GR moins
« comestib le » [15]. Certains de ces mécanismes sont
détaillés dans les chapitres des systèmes impliqués.
C’est donc la capacité à survivre au paludisme qui repré-
sente certainement la force la plus puissante pour façonner
la distribution géographique actuelle de certains polymor-
phismes érythrocytaires telle qu’elle est visible aujourd’hui.
Les variations de l’environnement ont des répercussions,
en premier lieu, sur les composantes b iochimiques du
milieu avant d’être décelab les au sein de l’individu.
L’écologie humaine devient une extension du champ
d’étude de la diversité génétique humaine sans laquelle
certains phénomènes demeurent difficiles à interpréter.
Migrations, sociétés 
et diversité génétique humaine 
Si les milieux conquis, en « agressant » certains phéno-
types, sont responsables d’une partie de la diversité géné-
tique observée, l’adaptation n’explique pas tout. Avec le
système majeur d’histocompatibilité (HLA) et les poly-
morphismes protéiques et sériques du sang, les groupes
sanguins érythrocytaires (GSE) ont été les premiers bio-
traceurs utilisés pour étudier le rôle des migrations dans
la dispersion de la diversité génétique des populations
actuelles. Ils ont permis à la génétique de rentrer dans les
déb ats relatifs aux questions de l’origine de l’homme
moderne initialement réservées aux seuls paléontologues
et de donner notamment leur éclairage sur les deux prin-
cipaux scénarii actuellement proposés (Figure 1). Dans
le premier scénario, l’homme moderne est apparu en
Afrique il y a 200  000 ans, il a quitté ce continent il y a
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60  000 ans pour peupler le reste de la planète et remplacer
les espèces archaïques préexistantes dont Homo erectus
et Néandertal. C’est la théorie du remplacement. Selon
le second scénario, Homo sapiens serait « le résultat »
d’une évolution locale et indépendante à divers endroits
du globe des Homo erectus qui sont apparus en Afrique
il y a 1 ,8  millions d’années et qui ont peuplé l’ensemble
de la terre. C’est la théorie multirégionaliste. Ainsi, la
façon dont se répartissent les polymorphismes génétiques
peut donner des indications sur la façon dont les popu-
lations se sont déplacées et rencontrées.
Enfin, si pour les aspects qui nous intéressent ici nous
pouvons considérer les populations comme des unités
biologiques, il s’agit également de sociétés, régies par des
règles culturelles de choix du conjoint, de résidence, de
descendance et de mode de vie qui vont à leur tour
influencer la répartition de la diversité génétique. Par
exemple, la dispersion d’un gène n’aura pas la même
dynamique si nous considérons des populations nomades
ou sédentaires. Aussi, les polymorphismes portés et trans-
mis par les femmes (ADN mitochondrial) et par les
hommes (chromosome Y) ne connaîtront pas la même
histoire chez les sociétés matrilocales et patrilocales. De
même, les modifications volontaires de l’environnement,
souvent pour maximiser une pratique alimentaire (défri-
chage, irrigation, agriculture, élevage) vont dessiner de
nouveaux foyers, qui vont à leur tour introduire de
nouvelles  pressions de sélection. La construction de ces
niches culturelles et écologiques depuis le néolithique a
formidablement catalysé une partie de la répartition de
la diversité génétique humaine. 
La découverte continue de nouveaux systèmes de groupes
sanguins érythrocytaires, les explorations moléculaires et
statistiques et le recueil de nouvelles cohortes ont confirmé
une distribution géographique préférentielle des polymor-
phismes avec, pour certains systèmes, des foyers b ien
circonscrits de fréquences, élevées et faib les, qu’il s’agit
d’interpréter. Les tentatives d’explication de cette répar-
tition relèvent du domaine de la génétique des populations
qui, selon une approche multidisciplinaire (paléoanthro-
pologie, archéologie, anthropologie culturelle, linguistique,
primatologie, paléoclimatologie, écologie, etc.) [16], essaie
donc de faire la part de ce qui revient à :
– la sélection qu’elle soit b iologique ou culturelle ;
– l’histoire du peuplement de la terre incluant l’origine
de l’homme moderne et son expansion géographique ;
– le hasard, par l’action de la dérive génétique ;
– la rencontre avec des espèces archaïques de la lignée
humaine avec les possib ilités de remplacement et/ou
de métissage.
En plus de la sélection et du hasard, les gènes s’écoulent
à travers les générations par les canaux creusés par la
culture. Ainsi, l’analyse et les tentatives d’interprétation
de la répartition géographique des groupes sanguins
érythrocytaires ne peut se faire qu’à la lumière des
données issues de l’étude des autres marqueurs génétiques
et selon une approche multidisciplinaire telle qu’expli-
citée ci-dessus. Le chapitre qui suit rappelle les méthodes
d’exploration et les différents marqueurs utilisés pour
étudier la diversité génétique des populations actuelles
et anciennes. Enfin, nous présenterons quelques résultats
relatifs à la vision génétique de l’origine et de l’évolution
de l’homme moderne avec les controverses persistantes
imposant des précautions d’interprétation, puis nous
analyserons la répartition géographique de certains
groupes sanguins érythrocytaires en évoquant les facteurs
qui ont pu contribuer à une telle distribution.  
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Figure 1. Théorie sur l’origine de l’homme moderne.
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